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OBECNOSC DZIEDZICZNYCH
MUTACJI W GENIE BRCA1
U KOBIET CHORYCH NA RODZINNE
RAKI PIERSI LUB JAJNIKA
A CZ~STOSC WYST~POWANIA
TYCH NOWOTWOROW U ICH
KREWNYCH
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U 48 kobiet chorych na rodzinnego r~ka
piersi oraz u 22 kobiet chorych na rodzin-
nego raka jajnika, wykazano w genie
BRCA1 obecnosc patogennych mutacji
u 35,4% wzgh:~dnie u 54,6% chorych.
Obecnosc mutacji badano za pomocq te-
chnik SSCP i sekwencjonowania. Z cho-
rych posiadajqcych mutacje utworzono
dwie grupy - CaM - chore na raka 'piersi
i CaOv - chore na raka jajnika, z kt6rych
chore pierwszej grupy byfy przeci~tnie
o 5 lat mfodsze od chorych drugiej grupy
(p=O,048). Grupa - CaM to 17 kobiet
chorych na raka piersi, u kt6rych wykryto
w genie SRCA1 nast~pujqce mutacje:
5382insC, T300G, 3819del5 i IVS20
+60ins12. Probantki grupy CaM i ich
krewne posiadafy fqcznie 49 rak6w piersi
i jajnika. Wsr6d tych nowotwor6w raki
piersi probantek stanowify 34,7%, raki
piersi ich krewnych 57,1% a raki jajnika
probantek i ich krewnych tylko 8,2%.
W grupie - CaOv byto 12 probantek
chorych na raka jajnika, u kt6rych wykryto
tylko 2 rodzaje mutacji: 5382insC
i 185de1AG. Probantki grupy CaOv i ich
krewne posiadafy tqcznie 38 rak6w jajnika
i piersi. Wsr6d tych nowotwor6w raki jaj-
nika probantek stanowify 31,6%, raki jaj-
nika krewnych probantek 34, 2% a raki
piersi krewnych 34,2%. U probantek cho-
rych na raka piersi lub raka jajnika domi-
nujqcq mutacjq w genie BRCA1 byfa mu-
tacja 5382insC - 76,5% lub 91,7% chorych
odpowiedniej grupy. Mimo wyst~powania
tej samej mutacji u probantek obydwu
grup, stosunek liczby rak6w piersi do Ii-
Rep. Praet. Oneol. Radiother. 8 (82) 2003
czby rak6w jajnika u ich krewnych r6znH
si~ znamiennie (p = 0.0003). Fakty te
wskazujq, ze obecnosci mutacji 5382insC
w genie BRCA1 nie zawsze towarzyszy
zachorowanie na raka jajnika. Mozna by
domyslac si~, ze do powstawania rak
jajnika potrzebny jest dodatkowy czynnik,
kt6ry jest obecny u chorych na rodzinnego
raka jajnikaa prawie nieobecny w grupie
chorych na rodzinnego raka piersi.
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Zalozenia i cel pracy: Nowotwory pod w
scieliska przewodu pokarmowego (gastro-
intestinal stromal tumors - GIST) Sq naj-
cz~sciej wyst~pujqcymi guzami pocho-
dzenia mezenchymalnego przewodu
pokar-mowego cztowieka. Ekspresja bia-
fka KITC (CD117) jest specyficznym mar-
kerem immunohistochemicznym dla tych
guz6w. Ponadto, wok. 60% przypadk6w
obserwuje si~ aktywujqce mutacje w genie
KITC. Mutacje w tym genie wyst~pujq
najcz~sciej w eksonie 11 (95% wszystkich
mutacjI) i zWiqzanesq ze stopniem
ztosliwosci tego nowotworu. Celem pracy
byto okreslenie cz~stosci wyst~powania
oraz rodzaju mutacji w eksonie 11 genu
KITC w GIST.
Material i metodyka: Badania przepro-
wadzono na fragmentach tkanek 57 guz6w
GIST. DNA wyizolowano z mrozonych
fragment6w guza oraz z utrwalonych
wformalinie tkanek z bloczk6w parafino-
wych. Ekson 11 amplifikowano technikq
PCR, a nast~pnie sekwencjonowano bez-
posrednio przy uzyciu automatycznego
sekwenatora AB1310.
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